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Sindrome de Ehlers-Danlos

Presentacion de un caso con estudio familiar

Por log Dres.:

ApovLeo Garcia Miganpa,® Makio ALVAREZ CORCUERA,Y™
Zorawa AMABLE Ampros®* y Liane Borsorria VACHER"""

Garcia Mirsads, A, et al, Sindrome de ERlersltanlos. Presentecion de an coso con estudio

familiar. Rev, Cub. Ped. 46: 1, 1874,

e prosenta vl easo de woa nida de doce afios con aindrome de Ehlers-Danlos tipice. El estudia
de la familin demuestra que verior miembros de la misma son sfeciados en cade una de las
rvinco generaciones csludiados y sugiere une herencin autesdmicas dominenie. El cariolipe
de In paciente es normal ¥ en los dermatoglifos se sefinla ura mayor amplitod de Lo eapacios

intardigitales.

En 1889 Edward Ehlers especialinna
alemdn en dermatologia, y mas tarde,
en 1908, Henri Alexandre Danios? in-
formaban sobre determinados casos de
pacientes que como expresidn de enfer-
medad, presentaban extrema laxitud de
la piel, gran movilidad articular y cam-
bios vasculares, cuyo exponente fonda-
mental eran laz manifestaciones porpi-
ricas 2]l mds leve trammatismo. Ademis
genalaban la presencia de sendotumores
en forma de “pasas de uva™ en sitios
del cuerpo mas expuestos a irawmatis-
mos como las eminencias &seas, ¥ cica-
trices papiriceas en “papel de fumar™.
De esta forma queds constituido el cua-

*  Jefe del departamento de dermalologia del
hoapital docente infamtil “William Soler™,

** Alumno de medicing de Ia Universidad de
La Mabana, 5to, curso.

*e2 Profasarn de pediatria de la Universi-
dad de La Habana, jefe del departamente de
citlogénicaz del hespital docente infantil “Willi-
am Soler™

dro clinico que hoy conocemos con ¢l
nomhre de simdrome de Ehlers-Danlos.

Por consiguiente la triada caracteris-
tica de la entidad es:

a) Laxilud exagerada e hiperelasti-
cidad de la piel.

b} Hiperextensibilidad e hiperlaxi-
tud de las aciiculaciones.

¢} Fragilidad de la picl y vasos san-
guineos.

Cada elemento constitnyente de la en-
fermedad ¢s variable, pudiendeo existiv
ura piel hiperelastica, comr poca laxi-
tud de las arliculaciones.

Barabas® olagifica la entidad en tres
varicdades fundamentales: 1) tipo ela-
steo; 2) forma henigna o varicosa ¥ 3)
tipo arterial.

En Cuba, Alemdn ot al 4 publican tres
casoa del sindrome, siendo estos los pri-
meros encontrades en Duestro pais.

Hemos estudiado una nifiz de 12 afios
que creemos perlencce al grupe 1 por



considerarla como tipica v ademis he-
mos realizado ¢l andlisiz del “pedigree”
por serode significado fundamental en
esta patologia,

Presentacian del caso

R, de la €. G op. (HAL 230796, hespital
docoente iafontil “Willinm Solee™) de 12 afios
de edad inacid: 891960k, ercolar, femenina.
blamea, nos consulta por presentar lesiones de
forma quistica,’ en la fegidn dorsolumbar, La
madee mos refiere que coandoe la nif comenen
inszguridad, pres

o cumeinar, lo hacia con gra
s 15 [lexionaban eon facilidad fas piernas
cavendo al suelo en maliples ecasiones, agre
ga que, a la edad de cince afos comicnen a
prezomtar a nivel o la regidn dorsolumbar,
pegquefo: masas de aspevta tumoral que no eran
segregantes ni dolorozas, de coloraci BECU-
ra, sienda osla Lo eausa por la eoal vigite mogee
rosos especiabistas ¥ es en la consnlia de derma.
tolegia, {ademds se le sneusntrn pran clasti-
sidad en la piel ¥ awmente de la movilidad de
las articulaciones, ssi como hematemps o di-
fercntzs partes del cuerpad donds se plantea ol
dingoistico de sindrome de Ehlerslanlos, de
i

tdase ol ingreso para un estnd’o aletss
Maalis,

Antecedeiies olistétrices de fu wadres Sane
sramients a losdos meses del embaraco: poste
pigrmemnle, CHrse S wial el iz, El prarpn
fuz normal, a mino  imrabospitalario,  El
Nante fue imnedinto, wo v ciangeis, no icte
ro. no oxigenotesspa. Peso: 506 libras, caidse

del corean a los siele dias, no songramdents ni

infecciones,

Desarrollo psicomotar: Se, seols a los seis
meses, se pacaé a los dice, coming a los trees:
pri

metile, cursa seplimo grade.

weras palabras o o ence meses Avtuals

Facunaciones: Toxoide tetinico, ontitifica

Alimentacion: Loche materna hasta los tres
medes, despuiés Joche maternizada hasta ol afio.
Drezpués del aie, leche de vaca, gque es I quie
ingiere acinalmente, purd de viandas a los cune
tro meses, carnc a los seis ¥ huevo al afio,

f il N .
Antecedentes putaligices personales: Varicela,
parotiditis v parasitismo a oxiuro.

Interrogatorio par apeerios: Negativo, sanlve
lo referida en picl.

Examen fisice genvral s Gran clasticidad =n la
picl ¥ delgadez (Fig. 11, Se obeerva en la cara

92 i

Fig. 1. -&Msirvese fa Riperelasticidud  de lo

piel del codo de la nifa. ya gue puede ser

traeciomnla fraste selrepusar log limites  nor-
males,

Fig. 2. A nivel de Iy colemmra dorsalumbar
s wheervan formuciones seadotumorales, pro-
duciddis prerr presiones o iraumalismos,
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anterior de ombas piersas, peqeeiine cieatricss,
e colar vine, seenelas de trawmatismos, En la
region dorselumbar, existen pequefias formo.
ciones de aspecto quiztice de W4 em de digme:
tro (Fig, 24, de consisteaneia dura, indeloras, no

sepregantsz, de color plhrpora.

Mediciaones; Posa: 33 kilos, talla: TIE em,
cirennferencia cofaliea: 53 e

Examen fizsice regional: Extremidedes ;. hipee-
laxiwed ¢ hipermovilidad de laz articolaciones
de ambo: miembros (Fig, 31, Ambhos pics son
plaras, Cal
lnamibear.

ma vertebral;  eseoliosiz  dosso-

Examen fisice por aparates: Hemolinfopo
tiro: lesiones porpiie
riores, Tension arterial: S0/60, pwlse: T2 por
T,

cas e estremidades infes

Beste del examen normal.

Exgmenes complementarios: hemograma, ori-
na, heees fecales: normales. serologin; negativa,

Riopsie de piel:  Aspeeta histoligico: Las
= arkatoEn il":]p. Ll et nlran e l'l
rmis. Kl wejule calageno estd formade por
filiras delgadas, _-wpur;n!:t! lus unas de los otros
din evideneig definida de
ma, En coloraciones poara tejido elastico,
e de las fibras
eliztienz, slgunos de las cuales cstan pigmen-
taddas ¥ otras dispuestas  en pegueiios gropos
irregulares. Hay wn Tigero a
de los capilores del dermis,

por espacios ¢laros,

:"IIJ.

se obzerva wun ligero anme

nlo an NLero

El pxpecte histoldgico eoincide con ol qus
existe en el Sindrome de Ehlerslanlos,

Fsteedio cilogendtico:  Cromatina sexual: sc
hize frotizs bucal, (coloracidn aeetorceina) gue
div comn resultade; cuerpos de Barr 229
dermasoglifos: Se omaron las haellas dactile-
palmares por un métedo de tinta de ambas

tales en la mane i
crda fueron; Ve Uz 1 U e U 1B 1P
‘e la mano derecha: T: Up 11 B; IH: T
IV: U2 Ve Uz ez decir predominia de bucles

crpliinales,

manos, Los patremes di

La posicion del trirrmdio axial fue, 1onte on
v izgquicrds como
roes ke 307 wpmbi

la derecha: *1 a =00

la
v Las. Motrones

v hay Tiguras

tenarcs; en la regi
dial: figuzas interd
cle en cuprto espacio interdigit
cha: en la region tenar oo hay i
hipotenar: bucle radial ¥ asa en o
gilii, Surcas de flesion pa

alest: presemeia de un e
1. Mang dere-
HEH LE
rlas eapradio
pares o inter-
digitalez en ambaz mane: normales. Namero
dactilur total: 100 tmane jequierds: 170 mane

R.C. P
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Fig. 3.- 5S¢ puede apreciar  la hiperlasinud
exagierada de fas ariicufociones de los dedas de
fat meaner e REestra ©ase,

derecha: 330, Comeo dato de interés se obzerve
WA =cpATaACion marcady entre los dedos: con
anments de los espacios interdigitales (Coadro

Iy,

Estudio eronesomics: Se hizo un cultive de
zangre perifécicn, waamdo nna microleenica, s
anzlizarom ¥ contapron M milesi=: algunas =e
carioliparen ¥ el nldmere modal de cromoses
mas foe; WM. pmormal,

Historia familiar; Se entrevizstaron los fami-
ligres de la paciente ¥ =2 hizo el arlol gencald-
gico fgrafico). Lo mina (IV.7) tiene wn her
T T TR S T TR padre  (HLINE padecs fn en-
fermedad, asi come tres tios, nna (FER2ZY gue
d hrl'nlll"!lli'i ¥ oalro [ 11 P o nienae
os: wma hembra enferma (TV.2) v un
VArGn s,

e hermana del poadee (TIL9Y tambirn tivne
el similromn es casmle con des hijos, uma al
parecer sana (IV.30
li= proacticamos, a <u ver casadn ¥ con dos Bijos:
V.11, El otre hijo de (TILYF tiene retrass

ilos  beeannboras,

arweerdo ol sxmmen Qe

normal v la otra enferma
mental v la afeecion (aparece en el arbal genea-
Ligica vome LV3 '

El abiiels v el tatabuelo, ambos va fallecidos
(IL: L1y, vambicn padecian este sindrome,

En exta familia ez inmteresante saialar que dos
hermpnas del padee padecen de epilepsia,
LI5S 1]1." IH
“ilad en oeste Upedigres” gque tiene 10
afeetmlos:  en civeo generaciones.

En el ruadea Il anotamos los si
onferm

a3



CUADRO I
HUELLAS DIGITALES

Mimo izquierda Mano derecha
Conteo Conteo
de de
v I [1} trealas I mn m v v cresian
5} u L1] 47 V] R u o 11} 53
CUADRO I {continuacién]
HUELLAS PALMARES
Manro izquierda
Posicidn Valor Figuras Figuras Figuras Surcoa
de at.d. de atd LEnAres hipatenares interdigitales simianas
t 50¢ no Lr LIV no
Meno derccha
Posicidn Valor Figuras Figuras Figuras Sureos
de at.d. de atd, 1enares hipatenares interdigitales simianos
t' a0 no Lr LIV no
R.C.P
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COMENTARIO

El sindrome de Ehlers-Danlos £z una
conectivopatia congénita, gencralizada,
familiar y casi exclusiva de la raza blan-
ca, aungque Bruno vy Narasimhan® en-
cueniran cuatro casos ¢n dos generacio-
nes de una familia de Ja raza wegra.
En 1966, se expresaba® que se habian
publicade aproximadamente efen caszos.
Summer® cree que las manifestaciones
tipicas de la entidad, estin presentes
desde el nacimients, pero que las ma-
nifestaciones hemorragiparas no apare-
cerr hasta ¢l momento en que el nifio
comienza a deambular, pues sers enton-
ces enando se vera sometide a diversos
traumatismos. Actualmente ze le da mu-
cha importancia a las manifestaciones
sistémicas del sindrome, senaladas, pri-
mero, por MeKusick,® que incluyen:
hernia diafragmatica, diverticulosis, he-
morragias y perforaciones gastrointes-
tinales, neumotérax y/o enfisema me-
diastinal ¥ ameurisma disecante de la
aorta. Se ha informade también rup-
lura cspontanea del colon®

Como las paredes de las arterias de
grueso y mediano ealibre contienen co-
ligeno y fibras clisticas, es facil com-
prender que en este sindrome, donde
hay alteracion de estos elementos, pue-
dan producirse rupturas vasculares im-
portantes. Ya hemos hablado del aneu-
risma disecante de la aorta en personas
jovenes.® Tweker of al publican un caso
que presentaba aneurisma del seno de
Valsalva ¢ insuliciencia aériica. Expre-
samos como la enfermedad es capaz de
dar lugar a miltiples estenosis de las
arterias pulmonares v torluosidad de
muchas arteriaz sistémicas.'®  Se han
deserito fistulas congénitas arterioveno-
sas!! v ameurismas intraeraneales milti-
plest

R.C. P,
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Jansern'? opina que el defecto funda-
mentail del sindrome de Ehlers-Danlas
¢z una anomalia en la arquitectura de
las fibras del colageno, siendo éstas muy
finas ¥ formande como un “tejido de
mimbre defectuose™ (defective wicker
work). Por otra parte, Wechsler y Fis-
cher'® gustentan la teoria de que la can-
tidad de coligero producidsy en esta en-
fermedad estd disminuida, con aumento
secundario de tejido elistico.

Son conocidas las asociaciones del sin-
drome con otras enfermedades, como
son: la displasia dsca, osteoporosis, luxa-
cidn comgénita de la cadera, ¢spina
hifida, sindactilia y cardiopatias congé-
nitas diversas. Se ha viste coimcidir
también con otras conectivopatias (elae-
toma ferforans serpiginoso, osteogénesis
imperfecta, sindrome de Marfdn y scu-
doxantoma elastico). Al microscopio
electrénico se han comprobado altera-
ciones estructurales de las plaquetas;
sin embargo el aspecto de las fibras del
eolageno y del tejido elastico, cualita-
tivamente es normal,

El diagméstico diferenecial, no es difi-
cil, excepto en los primeros meses de
vida, cuando ¢l eretinismo, ¢l mongolis-
me ¥ la neurofibromatosis pueden ofre-
cer signos semejantes,

La herencia es de tipo dominante au-
tosdmica. Pero al parecer hay hetero-
geneidad genética va que altimaments
s#¢ ha planteado la posibilidad de una
forma de herencia recesiva autosémica
en dos hermamoes con alteraciones eutd-
neazs v oartieulares tipieas, acompanadas
de  desprendimiente de la retina.t®
Beighton' sugiere ademas un tipo de
herencia recesiva ligada al eromosema
X, al describir dos familias con los sig-
nos cutaneos ¥ hemorragiparos del sin-
drome de Ehlers-Danlos.
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SUMMARY

Garcia Miranda, A, vt al. Ehfers-Danlos Svadrome. Qnecase preseagetion with o fomily study.
Rev, Cube, Ped, 46: 1, 1974,

A twelve vearsold: girl with Ehlers.Danlos syndrome is described. The fumily, which inclodes
five generations with members: affovted in each by this pathology, is analyeed and an antosomal
dominant typz of inheritance is suggested to exist. The patients caryolype was normal and the
dermatoglyphies shows an inereassed widith of interdigital spaces

RESUME

Gareia Miranda, A, e1 al, Ehlers-Danlos syadrome. Onewcate prosentaion with a fomily study.
éleede familiale. Rev. Cub. Ped, 46: 1, 1974,

Lis ateurs présentent un eas e syodreeme [PEhlersDanles typique chex un fillé age de
douze sns. Ltude fomiliale montre que plusiers d'entre eux sont mieints de cette maladic
dans chacune des cing génerations ¢tudices, o qui nous fait penser & on caracters hereditaire
sutesomique dominant, Le caryolype exl normal et les dermatoglyphis montrent une majeure

amplenr dvs cspaces interdigitaux,

PE@BIHE
Tapewa MMpaHms A., H

. Cuppow Jnep-Tannoc. [IpemcTasneHde OJHOTO

cJy9ad E HaydeHne ceuxe[‘gnux FaxTopoB. Rev. Cub. Ped. 45: 1, 1374,

MpencTapageTed chydal pemouky B BozpacTe 12 JeT, cTpajawuiedl TimHe-
HiM cRHTpOMOM 3nepe-Lawnoc. [lyTem u3yIeHMA ceMelHOR O0CTAHOBKE yo-—

TAHEBINBAE TCH,
B 5 BaV9eHHHX
X9 Opestnagaguero
ManmEAEHE B B HepATOTA
OpICTOaHC TH.

9TO HECEOABHO WICHDE 26

donspT yKazaHHofl naTonorHeh
NMoOKONeHAAX, B CRA3H ¢ YeM PHCKA3HBASTCA MHeHHE O Ha—
TOCOMHOTO HacrepoTRa. Kapnomim GOABHOE HOD-
ax OTMeYasTeA SOABEAf MIDHHE MERIHIMTANBHEX
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